



























の SDHB 陽性悪性例を同定し得た。TMEM127 の変異による褐色細胞腫について、新たな検出系を
立ち上げた。結果、本邦の異なる地域からの両側副腎性褐色細胞腫 2症例で、新規なかつ同一




研究成果の概要（英文）：In Japanese malignant pheochromocytoma patients,  we detected SDHB 
mutation in 10 cases, including large deletion. Also, we detected germline TMEM127 mutation 
(c.116_119delTGTC, p.Ile41ArgfsX39) associated with 2q deletion loss of heterozygosity 
with bilateral adrenal pheochromocytoma. We have, for the first time, introduced the 
hypothesis that the antitumor effect of sunitinib observed in malignant pheochromocytomas 
seems to be associated with direct effects on tumor cells. 
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(1) 検体（血液）より DNA 抽出を行った。SDHB 
のエクソンを増幅し、シーケンス解析を行っ
た。シーケンス解析で変異陰性例では、大欠
失を検出する目的で MLPA 法を追加した。 
 
(2)既に SDHB、SDHD RET, VHL 遺伝子変異陰










(1)合計 26 例の悪性褐色細胞腫で SD 
HB の検索を行った結果、腹部のパラガング
リオ－マが初発であった 14 例中 8例で変異 
を同定（8/14：8 例中大欠失 1例を含む）。





multiplex ligation dependent probe 















長腕の LOH を証明した。114 例の健常日本人
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